









学 位 論 文 要 約  
 
	 博士論文題目	 	 	 	 ラノステロール合成酵素欠損症は白内障や脱毛症を起こす	 	 	 	 	   
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	 ラノステロール合成酵素(LSS)はコレステロール合成系において、(S)-2,3-エポキシスクアレンからラノステ
ロールの合成に関与する酵素である。LSS の両アレルバリアントは今までに先天性白内障の 3 家系 5 例で報告







モデルマウスを作製した。Lss ノックアウトマウスは胎生致死であるため、表皮特異的 Lss ノックアウトマウ
スを作製したところ皮膚バリア機能不全による脱水を原因とした新生児死亡を来した。新生児致死を回避する





の 3 家系 8 例で LSS の両アレルバリアントが報告され、今回の研究内容を支持するものであった。今後本研究
で作製できたノックアウトマウスを更に詳細に検討することで、病態の解明や治療法の開発が期待される。 
 
